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Relato de caso

Evento com aparente risco de morte recorrente como manifestagcao
inicial de sindrome miasténica congénita

Recurrent apparent life-threatening event as the first manifestation of congenital myasthenia

Mariana Tresoldi das N. Romaneli', Carla Cristina T. de S. Castro?, Andrea de Melo A. Fraga®, Elizete Aparecida Lomazi,

Anamarli Nucci®, Antonia Teresinha Tresoldi®
RESUMO

Objetivo: Alertar os pediatras sobre a necessidade de in-
vestigar criteriosamente a etiologia de eventos com aparente
risco de morte recorrente. Ndo foram encontrados relatos
associando tais eventos a miastenia congénita.

Descrigdo do caso: Lactente de sete meses apresentando
histéria de eventos com aparente risco de morte recorrente
foi internado para investigagdo. Durante a internac¢do, apre-
sentou cianose e dispneia progressiva, com necessidade de
ventilagdo mecénica por trés dias. Apés a melhora clinica,
e tendo sido descartadas as hip6teses de doenga do refluxo
gastroesofdgico e aspira¢gio pulmonar como desencadeantes,
notou-se ptose palpebral bilateral, hipotonia apendicular e
choro fraco, que conduziram a suspeita clinica de miastenia
congénita. Ap6s confirmacio do diagnéstico, foi mantido tra-
tamento ambulatorial com piridostigmina, com recuperag¢io
nutricional e neurolégica, sem novos eventos com aparente
risco de morte nos trés anos seguintes.

Comentdrios: A investigagdo minuciosa das causas de
eventos com aparente risco de morte pode levar a diagndsticos
menos frequentes que exigem tratamento especifico, como

a miastenia congénita.

Palavras-chave: evento com aparente risco de vida infan-

til; miastenia gravis; hipotonia muscular; apneia; lactente.

ABSTRACT

Objective: To alert pediatricians about the impor-
tance of a careful investigation on recurrent apparent
life-threatening events. Reports of the association of
these events with congenital myasthenic syndromes
were not found.

Case description: A seven-month-old infant with re-
current apparent life-threatening events was admitted for
investigation. During hospital stay, she presented cyanosis
and respiratory failure, requiring mechanical ventilation
for three days. After clinical improvement, hypotheses of
gastroesophageal reflux and pulmonary aspiration were ruled
out. The presence of eyelid ptosis, general hypotonia and
weak crying led to the suspicion of congenital myasthenia,
which was confirmed. Treatment with oral piridostigmine
led to neurological and nutritional normalization, without
any other apparent life-threatening event during the next
three years.

Comments: The careful etiological investigation of
apparent life-threatening events may lead to rare diagno-
sis that requires specific treatments, such as congenital

myasthenia.

Key-words: infantile apparent life-threatening event;
myasthenia gravis; muscle hypotonia; apnea; infant.
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Evento com aparente risco de morte recorrente como manifestagéo inicial de sindrome miasténica congénita

Introducao

Eventos com aparente risco de morte (ALTE — apparent
life-threatening event) sio definidos como episédios assusta-
dores ao observador e caracterizados por uma combinagdo
de apneia (central ou obstrutiva), mudancga de coloragdo da
pele (palidez ou cianose), modificagio no tébnus muscular
(hipotonia), engasgo ou reflexo de vomito".

A ocorréncia de um ALTE em lactentes sauddveis ndo é
um fato infrequente, geralmente como evento Gnico, de curta
duragio e com resolu¢dao completa e espontanea®”. Contudo,
apesar de a maior parte dos eventos ndo ter significado pa-
tolégico e cursar com evolugdo benigna, o ALTE pode estar
associado a uma grande variedade de doencas subjacentes®'?.
Alguns lactentes apresentam recorréncia dos sinais e sinto-
mas de ALTE, com apresentacdo clinica progressivamente
mais grave em relagdo ao evento inicial, o que eleva o risco
de morbimortalidade subsequente associado ao evento em
si ou a doenca que o provocou®?.

Este relato teve por objetivo descrever o caso de uma lac-
tente portadora de sindrome miasténica congénita, que teve
episédios recorrentes de ALTE como manifestacdo inicial da
doenga. A publicacio destes dados foi aprovada pelo Comité
de Etica em Pesquisa da Faculdade de Ciéncias Médicas da
Universidade Estadual de Campinas (Unicamp).

Descrigcao do caso

Lactente de sete meses, sexo feminino, encaminhada para
investigagdo de episédios recorrentes de ALTE. Nasceu a
termo e com peso adequado para idade gestacional (ao nas-
cimento: 3260g), boletim de Apgar de 8 e 9, no primeiro
e quinto minutos de vida. Recebeu leite materno exclusivo
durante o primeiro més de vida e férmula infantil a partir
do segundo, com ganho ponderal insatisfatério. No terceiro
més, apresentava diariamente episédios de ALTE — cianose
associada a ndusea e a vomitos. Foi realizado exame con-
trastado de esdfago, estdbmago e duodeno, que evidenciou
aspira¢do pela presenca de contraste na drvore bronquica.
A videofluoroscopia mostrou distdrbio de degluti¢do, com
preenchimento pelo contraste da hipo e nasofaringe, bem
como da laringe, com vérios episédios de aspiracdo de con-
traste. A partir de entdo, recebeu alimentacdo exclusivamente
por sonda nasoenteral associada a terapia postural antirrefluxo
e medicamentosa pré-cinética (ranitidina, domperidona e
eritromicina). Aos cinco meses, a lactente apresentou um

novo episédio de ALTE, caracterizado por palidez seguida
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de cianose, ocorrido em dectibito elevado durante a troca da
sonda nasoenteral, com necessidade de ventilagdo mecanica
por trés dias, sendo diagnosticada pneumonia aspirativa
como causa do evento.

Aos sete meses, na primeira consulta ambulatorial neste
servico, foi internada para investigagdo. Apés 12 horas da
admissdo, ocorreu novo episédio de ALTE, em decibito
horizontal, durante procedimento de pung@o venosa, carac-
terizado por cianose generalizada e desconforto respiratério
progressivo, cursando com apneia e necessidade de ventilagio
mecAnica por trés dias. Em tal perfodo ndo foram evidenciados
quaisquer sinais de pneumonia aspirativa. Foram realizadas
endoscopia digestiva alta e tomografia computadorizada de
cranio, as quais ndo demonstraram anormalidades anatémicas
esofagogdstricas ou encefédlicas. Foram realizadas dosagens
séricas de tiroxina (T4) livre: 1,09ng/dL (0,9-1,8), hormo-
nio estimulante da tireoide (TSH): 1,20uUI/mL (0,41-4,5),
creatina quinase (CK): 62U/L (<145), lactato: 1,0mmol/L
(0,5-1,6) e lactato desidrogenase (LDH): 734U/L (<1.100).

Ap6s alta da Unidade de Terapia Intensiva Pedidtrica,
ainda durante a interna¢do na Enfermaria de Pediatria, ob-
servou-se ptose palpebral discreta, bilateral e flutuante, choro
constantemente fraco e hipotonia apendicular discreta, sendo
entdo aventada a hip6tese de sindrome miasténica congénita.
Assim, realizou-se o teste terapéutico com prostigmina, que
resultou em abertura ocular, choro forte e melhora do ténus
muscular global em poucos segundos, caracterizando resposta
positiva ao teste. O exame de eletroneuromiografia realizado
posteriormente evidenciou disfun¢do da jun¢do mioneural, o
que confirmou a suspeita de sindrome miasténica congénita,
sendo iniciado tratamento continuo com piridostigmina.
Apés ajuste da dose da medicacdo, foi possivel reiniciar
alimentag@o por via oral, com retirada da sonda nasoenteral
e sem recorréncias de ALTE desde entdo.

Atualmente, a crianc¢a estd em acompanhamento am-
bulatorial hd mais de trés anos, com bom ganho ponderal
e progressiao do desenvolvimento neuropsicomotor até a

normalidade, em uso continuo de piridostigmina.

Discussao

Nio foram encontrados, na literatura analisada, outros
casos de associagdo entre ALTE e sindrome miasténica congé-
nita, apesar de ja ter sido demonstrado que esta pode cursar
inicialmente com apneia associada a distdrbios alimentares,
frequentemente atribuidos a doenga do refluxo gastroesofd-

gico, como ocorreu inicialmente no caso descrito"?. Apesar

Rev Paul Pediatr 2013;31(1):121-3.



Mariana Tresoldi das N. Romaneli et al

de a paciente ter tido acompanhamento médico criterioso
desde o nascimento, especialmente ap6s o inicio dos sinto-
mas, a suspeita clinica de sindrome miasténica congénita s6
ocorreu aos sete meses, quando se tornaram evidentes a ptose
palpebral, o choro fraco e a hipotonia apendicular.

Esta sindrome é uma doenca rara e cronica, caracterizada
por rdpida fadiga da musculatura estriada esquelética, espe-
cialmente da musculatura extrinseca ocular, dos musculos da
deglutigdo, da fonacdo e da musculatura respiratéria, assim
como ocorreu com a lactente descrita’®'?. A causa mais
frequente € o bloqueio imunomediado da jun¢io neuromus-
cular, ou seja, a liberagdo de acetilcolina na fenda sindptica
é normal, porém, a membrana pds-sindptica responde ao
estimulo de forma insatisfatéria®!"'>.

Nos lactentes jovens, assim como no caso relatado,
a principal manifesta¢do clinica da miastenia é a difi-
culdade de alimentacdo"!'>'9 A hipotonia cervical e o
controle deficiente da movimenta¢do da cabeca também
sdo frequentes, bem como a hipotonia da musculatura

F1112,14)

apendicula . A ptose palpebral é pouco frequente

em lactentes jovens"'?. A apneia episédica e a dificuldade
de degluti¢do sdo comuns nos lactentes com sindrome
miasténica congénita, o que explica os inimeros episédios
de ALTE descritos nesta lactente!"'?.

A eletroneuromiografia, que é o exame indicado para con-
firmacdo da suspeita clinica, mostrou decréscimo do padrio
de resposta ao estimulo muscular repetitivo, com redugio
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da amplitude das ondas, culminando na auséncia de resposta
aos estimulos. Tal padrdo é reversivel com a utiliza¢do de

inibidores da colinesterase>'¥

. Embora o exame possa ser
inconclusivo nos lactentes, quando positivo é de grande
auxilio para o diagnéstico, como no caso da paciente anali-
sada!?!41% A dosagem sérica de anticorpos anticolinesterase
pode ser realizada e, quando elevada, confirma o diagndstico.
Porém, o resultado negativo ndo afasta o diagnéstico, jd que
raramente encontram-se altera¢des nos lactentes com sindro-
me miasténica congénita’"'?. Este teste ndo foi realizado na
paciente descrita.
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